Inflammatory bowel diseases (IBD) is heterogeneous, chronic relapsing disorder. Inappropriate and exaggerated immune response for the luminal antigen is known as a main pathogenesis. Genetic, infectious, and environmental factors are responsible for unbalanced immune response, but the definite pathogenesis is still unclear. Genetic factor is the most important role of all. That is based on high concordance rate of identical twins and family history. The incident rate and prevalence of IBD for the Asian population is relatively lower than Western population, and the lack of NOD2 or TLR4 genetic polymorphisms in Korea and Japanese population suggests the difference in genetic background between Asian and Western population. In Korea, the case of familial aggregation of IBD is pretty rare. We report a case of the daughter with ulcerative colitis and her mother with Crohn's disease who have a -159C/T promoter polymorphism of CD14 gene for IBD. (Korean J Gastroenterol 2010;55:336-339) Kwak JW, et al. A Case of Ulcerative Colitis in Found in a Patient Whose Parent has Crohn's Disease 339 자들이 염증성 장질환 발생과 연관 있음이 보고되었으며, 최근 범유전자 연관연구(genome-wide association study)를 통 해 TNFSF15, IL23R, ATG16L1, IRGM, OCTN1 & OCTN2 등 새로운 크론병 감수성 유전자들이 속속 밝혀져 활발히 연구 되고 있다. 10 그러나, 서양의 크론병 환자에서 흔히 발견되는 NOD-2 유전자 돌연변이와 TLR-4의 Asp299Gly과 Thr399Ile 에 대한 돌연변이는 일본, 중국, 한국과 같은 아시아인에서 는 존재하지 않아 차이를 보였다. 11-15 다만, 서양인의 경우에 비하여 그 비율이 낮긴 하나, IL23R 유전자의 변이가 한국 인의 크론병과 관련이 있음이 입증되었고, 16 최근의 보고에 서 한국인 염증성 장질환 환자군에서 대조군에 비해 CD14 유전자 -159C/T 촉진부에서 TT 유전자형 및 T 대립유전자 의 빈도가 유의하게 증가되어 있어, 장내 항원에 대한 변형 된 면역 반응이 염증성 장질환의 주된 병리기전 중 하나임 을 시사하였다. 15 종합해 보면 유전학적 요인이 염증성 장질 환의 발생과정에 연관되어 있음과 동시에 서양과 동양의 지 역, 인종간 발병 기전에 차이가 있음을 보여 주고 있으나 아 직 더 많은 연구가 필요한 실정이다. 이번 증례는 발단자인 어머니가 크론병으로 진단받은 후, 딸이 궤양성 대장염으로 진단되어 가족간 발현을 보인 경우 이다. 국내에서는 부자간에 발생한 가족 크론병에 대한 보 고가 있었으나, 17 염증성 장질환의 발단자가 크론병이면서 그 자녀에게서 궤양성 대장염이 보고된 예는 없었다. 한편 환자의 DNA를 추출하여 NOD-2 (R702W, G908R, 1007fs) 및 TLR-4 (Asp299Gly, Thr399Ile) 돌연변이 여부를 조사하였으 나 서양과는 달리 존재하지 않았다. 그러나 CD14 -159C/T 촉진부 유전자 다형성은 존재하였으며, 특히 모녀 모두 단 핵구의 CD14 발현 증가와 연관된 것으로 알려진 TT 유전자 형임이 확인되었다. 18 향후 한국인에서 염증성 장질환의 가 족력 및 연관 유전자에 대한 지속적인 연구가 필요한 것으 로 생각한다.

